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 )LHSNRA(مغلوب  یبا وراثت اتوزوم یسنذرم یرغ ییناشنواهای مولکولی  تشخیص
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 خلاصه
ػنٌذسهی ثنب تشیي ػبهل طًتیکی ایجبد کٌٌذُ ًبؿٌ َایی غیش  هْن 2BJGپغ اص طى  4A62CLS ّبی طى جْؾ :مقدمه
دس ) اػنت کنِ اهنشٍصُ LHSNRAینب  ssol gniraeh cimordnysnon evissecer lamosotuAٍساثت اتَصٍهی هغلنَة  
هشتجظ ثب ایي ًبحیِ دس پبیگنبُ  RTSگیشد. تؼذاد صیبدی اص هبسکشّبی  ّبی ه َلک َلی هَسد ثشسػی لشاس هی تـخیص
 ACّبی تکنشاسی  ثب ت َالی  5242S7Dًا ذ. دس هغبلؼِ حبضش خصَصیبت ٍ اعلاع دٌّذگی هبسکش  ّب هؼشفی ؿذُ دادُ
  وؼیت ایشًا ی هَسد ثشسػی لشاس گشفت.ثبؿذ، دس پٌج لَم هختلف ج هی 4A62CLSطى  3کِ دس ًبحیِ 
خَیـب ًٍذ اص پٌج لَم فنبسع، ذرسی،   فشد ؿٌ َای غیش 561دس   5242S7Dطًی هبسکش   تؼییي طًَ تیپ جبیگبُ روش:
)، طل الکتشٍفنَسص RCPینب  noitcaer niahc esaremyloPای پلیوشاص   تشکوي، گیلک ٍ ػشة تَػظ  ٍاکٌؾ صًجیشُ
) ٍ دس ًْ بیت الکتشٍفَسص فلَسػٌت هَئیٌنِ صنَست EGAPیب  siserohportcele leg edimalyrcayloPذهیذ   اکشیل پلی
 etilletasorciMٍ  popeneG، DIH rekraMeneG، ytitnedI RTS namuHافضاسّنبی گشفت. ِث هٌظَس تفؼیش ًتبیج اص ًنشم 
 اػتفبدُ ؿذ. slooT
جفت ثنبص ثنب  642دس جوؼیت ایشًا ی َث د کِ ذلل ذلل  8ثیبًگش حضَس   5242S7Dّبی هبسکش  ثشسػی ذلل ها: یافته
تشیي ذلل ِث ؿوبس ذهذ. ثبلاتشیي ّتشٍصیگَػیتی هـبّذُ ؿذُ هتؼلك ِث لَم گیلک ثنِ  دسصذ فشا ٍاى 0/03فشا ًٍا ی 
) ًـ بى داد کِ ّونِ EWHیب  muirbiliuqe grebnieW-ydraH  grebnieW-ydraHدسصذ َث د. ثشسػی تؼبدل  39/9هیضاى 
 noitamrofni msihpromyloP  CIPدس تؼبدل َث دًذ. دس ًْ بیت ثشسػی همذاس   5242S7Dیشًا ی ثشای هبسکش ال َام جوؼیت ا
) ذى سا دس ال َام هَسد ثشسػی جوؼیت ایشًا ی ًـ نبى داد evitamrofni ylhgiH) هبسکش اعلاع دٌّذگی ؿذیذ  tnetnoc
 ).0/7ثبلاتش اص  CIP همذاس 
ّبی ه َلکن َلی ًبؿنٌ َایی غینش  سا دس تـخیص  5242S7Dغبلؼِ حبضش هبسکش ًتبیج ِث دػت ذهذُ دس ه گیری: وتیجه
ثب ت َاسث اتَصٍهی هغلَة ِث سٍؽ تحلیل پیَػتگی دس جوؼیت ایشًا ی ِث ؿذت اعلاع  4A62CLSػٌذسهی  ٍاثؼت  ِِث 
 ًوبیذ. دٌّذُ هؼشفی هی
 َة، جوؼیت ایشًا یػٌذسهی اتَصٍهی هغل  ، ًبؿٌ َایی غیش4A62CLS،  5242S7Dهبسکش  کلیدی:های  واژه
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 مقدمه
ى دس ًا ؼنب  ًمص حؼنی  تشیي تذٍا لی هداصسدهب ًبؿٌ َایی
. ػ َاهنل )1  ذثبؿن هنی  ًَ صاد 0001دس  1ؿیَع ذى ٍ اػت 
دسصنذ  05گشدًذ کِ ثیؾ اص  هختلفی هَجت ًبؿٌ َایی هی
. ًبؿٌ َایی ٍساثتی )2 ه َاسد هبدسصادی، اص ًَ ع ٍساثتی ّؼتٌذ 
  ًَ ع غیش .ؿَد هی  ینػٌذسهی تمؼ  ِث دٍ دػتِ ػٌذسهی ٍ غیش
 دسصنذ  07) LHSNیب  ssol gniraeh cimordnysnoNػٌذسهی  
دسصذ  03) LHSیب  ssol gniraeh cimordnySٍ ًَ ع ػٌذسهی  
دّذ. ًبؿٌ َایی غینش  ّبی ٍساثتی سا تـکیل هی کل ًبؿٌ َایی
) ٍ laugnilerPگفتنبسی  ػٌذسهی ثش اػبع ػي ذغبص پنیؾ 
ؿنَد ٍ ثنب تَجنِ ثنِ  هی ) خ ًَا ذُlaugnilsoPگفتبسی   پغ
)، ANFDالگَی ٍساثتی ِث چْبس دػنتِ اتنَصٍهی غبلنت  
) ٍ NFD  X)،  ٍاثؼننتِ ثننِ BNFDاتننَصٍهی هغلننَة  
اص هیبى چْبس  .)3 گشدد  هی  ) تمؼینMNFDهیتَکٌذسیبیی  
 57-08گشٍُ، ًبؿٌ َایی ثب ٍساثت اتَصٍهی هغلَة ثب فشا ًٍا ی 
تنشیي . ؿنبیغ )4 تشیي فشا ٍاًنی اػنت  دسصذ داسای ثیؾ
ّبی هؼؤٍل ًبؿٌ َایی غیش ػٌذسهی ثب ٍساثت اتَصٍهی  جْؾ
ّبی جْبى اص جولِ جوؼینت  هغلَة دس ثؼیبسی اص جوؼیت
 4A62CLSٍ پنغ اص ذى طى  2BJGّنبی طى  ایشًا ی جْؾ
 . )5، 6 ثبؿذ  هی
ّنبی ِث ػلت ًبّوگ ًَی ثبلا ٍ ًمؾ کن ثؼنیبسی اص طى 
ّنب دس ایجبد کٌٌذُ ًبؿنٌ َایی، غشثنبلگشی کبهنل جْنؾ 
ثبؿنذ ٍ دس  پنزیش ًونی ّنبی ه َلکن َلی اهکنبى تـنخیص
ّبی ه َلک َلی ثؼیبسی اص ًمبط جْنبى غشثنبلگشی  تـخیص
صنَست  4A62CLSٍ  2BJGّنب تٌْنب ثنشای دٍ طى  جْؾ
دٍ سٍؽ  یِثش پب ًبؿٌ َایی یه َلک َلیص تـخ. )5 گیشد  هی
 تَػظ تحلینل  ثشسػی غیش هؼتمین جْؾ ٍ ینهؼتم یثشسػ
ّنبی ؿَد. ًا تخنبة سٍؽ دس تـنخیص  هی ًا جبم یَػتگیپ
ّبی طى هَسد ثشسػنی ثؼنتگی داسد ٍ  ه َلک َلی ِث ٍیظگی
سٍؽ . )7 ّبی هختلف هتفبٍت اػت  ّب دس طى ا ٍَل یت ذى
ثنشای  ثیونبساى طًنَم تن َالی ؿبهل تؼینیي  هؼتمین یثشسػ
کِ ثنشای ثبؿذ  ثیوبسی هی ایجبد کٌٌذُّبی  جْؾ تـخیص
ِث ػلت ٍػؼت کن طى ٍ ؿیَع ثنبلای  2BJGّب، طى  جْؾ
؛ دس حبلی کِ ِث )8 سػذ  هٌبػت ِث ًظش هی 53Gledجْؾ 
ّنبی ٍ پشاکٌذگی جْنؾ  4A62CLSدلیل ٍػؼت صیبد طى 
هـبّذُ ؿذُ دس جوؼیت ایشًا ی دس ً َاحی هختلف طى ٍ ًیض 
ّب، سٍؽ هؼنتمین ثنشای  ؿیَع ِث ًؼجت یکؼبى ایي جْؾ
ثبؿذ ٍ ْث تش اػت ِث  ّبی ایي طى هغلَة ًوی ثشسػی جْؾ
ین هؼنتم جَیی دس ٍلت ٍ ّضیٌِ اص سٍؽ غیش  هٌظَس صشفِ
 .)9 اػتفبدُ گشدد 
ّب یب تحلیل پیَػتگی تَػنظ  غیش هؼتمین جْؾ ثشسػی
ؿَد. یکنی اص  هی  هبسکشّبی چٌذ ؿکلی هتصل ِث طى ًا جبم
ّنبی  هبسکشّبی هَسد اػتفبدُ دس ثشسػی غیش هؼتمین ت َالی
ّبی هَجَد دس طًَ م اػت کِ ِث  تکشاسی، دػتِ سیضهبّ َاسُ
همذاس ثؼیبس صیبد ٍ ِث ؿکل تصبدفی دس عَل طًَ م پشاکٌذُ 
 trohSّبی تکشاسی پـت ػش ّن   ّب ت َالی ٍ ِث ذى ثبؿذ هی
ّنبی . چٌذ ؿنکلی )01 گَیٌذ  ) هیRTSیب  staeper mednat
هشثنَط ثنِ  تؼذاد تکشاسّبی پـت ػش ّناص تغییش دس  RTS
 .ؿنَد هنی ی ایجبد ًَ کلئَتیذ 4تب  2 کَتبُ ت َالی ٍاحذّبی
ثشای افضایؾ کیفیت ثشسػی دس تحلیل پیَػنتگی ثبینذ اص 
دٌّذگی ینک دٌّذُ اػتفبدُ ؿَد. اعلاع   هبسکشّبی اعلاع
هنبسکش تَػنظ ػبهنل اشفینت اعلاػنبتی چٌنذ ؿنکلی 
گینشی ) اًنذاص ُCIPیب  tnetnoc noitamrofni msihpromyloP 
ّبی طًی ِث صَست تؼنبدل  ثشای جبیگبُ CIPؿَد. همذاس  هی
ؿَد کِ ثنِ تؼنذاد  دس جوؼیت تؼشیف هی grebnieW-ydraH
ّب ٍ ّتشٍصیگَػیتی هبسکش ثؼنتگی داسد. ٌث نبثشایي دس  ذلل
ّبی هختلف ِث دلیل ػبختبسّبی طًتیکی هتفنبٍت،  جوؼیت
. دس ًتیجِ ِث هٌظَس غشثبلگشی ْث یٌِ )11، 21 ثبؿذ  هتغیش هی
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ّب ِث سٍؽ غیش هؼتمین، هبسکشّبی هَسد اػتفبدُ ثبیذ  جْؾ
ّبی هختلف اسصیبثی ؿَد ٍ هبسکشّنبی اعنلاع  دس جوؼیت
 دٌّذُ ّش جوؼیت ِث عَس جذاگبًِ هؼشفی گشدد. 
ای هجٌی ثش ثشسػی هبسکشّبی اعلاع  تبکٌَى ّیچ هغبلؼِ
دس جوؼیت ایشاًنی صنَست  4A62CLSدٌّذُ هشتجظ ثب طى  
ّب هبسکشّبی هختلفی دس ًبحیِ  ًگشفتِ اػت. دس پبیگبُ دادُ
هؼشفی ؿذُ اػت. یکی اص هبسکشّبی پیَػتِ  4A62CLSطى 
ایي طى  3ثبؿذ کِ دس ًبحیِ  هی  5242S7D، 4A62CLSِث طى 
ّنبی لشاس داسد ٍ داسای ّتشٍصیگَػنیتی ثنبلا دس پبیگنب ُ
ثنِ ّونیي دلینل ثنشای ثشسػنی دس ثبؿذ.  گضاسؽ ؿذُ هی
. دس هغبلؼنِ حبضنش )31، 41 جوؼیت ایشًا ی ًا تخبة ؿنذ 
دس پٌج لَم   5242S7Dدٌّذگی هبسکش   خصَصیبت ٍ اعلاع
س گشفت کِ ًتبیج جوؼیت ایشًا ی هَسد ثشسػی ٍ همبیؼِ لشا
ّنبی ه َلکن َلی ػبصی تـنخیص  ت ًَا ذ هَجت ْث یٌِ ذى هی
ٍ ّوچٌنیي تمَینت  4A62CLSّبی  ٍاثؼتِ ِث طى  ًبؿٌ َایی
 اعلاػبت ػبختبسی طًتیکی جوؼیت ایشًا ی گشدد.
 
 روش بررسی
فشد ؿٌ َای غیش خَیـب ًٍذ دس پٌج لَم هختلنف  561اص 
 ٍ» ؿبهل فبسع، ذرسی، تشکوي، گیلنک ٍ ػنشة «ایشًا ی 
گیشی ِث ػول ذهذ. پغ  تؼذاد هؼبٍی اص صًبى ٍ هشداى ًو ًَِ
گیشی  ًبهِ کتجی، ثب اػتفبدُ اص سٍؽ ًو ًَِ اص کؼت سضبیت
 لیتنش یک هیلنی  حبٍیخَى فشد دس ل َِل  لیتش هیلی 01 ذػبى
ٍ  ذٍسی ؿذ هَلاس جوغ 0/5ثب غلظت ) dica citedE  ATDE
 دس بیؾذصهپغ اص ثجت اعلاػبت افشاد ثش سٍی ذى تب صهبى 
 AND .گشدینذ  گنشاد ًگْنذاسی دسجنِ ػنبًتی  -02 دهبی
ّبی خَى ِث سٍؽ اػتبًذاسد  ) ًو ًَِdica cielcunobiryxoeD 
اػتخشاج ؿذ ٍ کویت حبصل ؿنذُ ثنب  mroforolhC-lonehP
 ,negosI  0001porDonaNاػنننننتفبدُ اص دػنننننتگبُ 
) هَسد ثشسػی لنشاس گشفنت. ASU ,ninahctnoM/dnalkcoR
هَجَد دس پبیگبُ  4A62CLSًبحیِ طى  RTSّوِ هبسکشّبی 
  5242S7Dثشسػی ؿنذ ٍ دس ًْ بینت هنبسکش  STSinUدادُ 
) ِث هٌظَس هغبلؼِ ثیـتش ِث ػلت گضاسؽ STSinU;  94063 
 retnecّنبیی اص جولنِ ّتشٍصیگَػیتی ثبلا دس پبیگنبُ داد ُ
 .)41 ًا تخبة گشدیذ  nohteneG
 تحمیمنبت اص  تحمینك  ایني هَسد اػتفبدُ دس  پشایوشّبی
 lanoitaN  IBCN یتدس ػنب  STSinU ُداد یگنب ٍُ پب پیـیي
 تن َالی اػتخشاج ؿذ. ) noitamrofnI ygolonhcetoiB rof retneC
) ثنِ صنَست صینش R) ٍ پشایوش پینشٍ  Fپیـشٍ   پشایوش
 esaremyloPای پلیوشاص   ثبؿذ کِ ثب ًا جبم  ٍاکٌؾ صًجیشُ هی
 432-642) لغؼبتی ثنب عنَل هتغینش RCPیب  noitcaer niahc
 .)51 ًوبیذ  جفت ثبص ت َلیذ هی
  3-CCCATTACAGAAGAGTCCTGATC-5 :F
 3- ACCTATTTTGTAGACTTTGTCC -5 :R
ثب اػنتفبدُ اص  ANDّبی  ثش سٍی ًو ًَِ RCPًا جبم سٍؽ 
-818CP CETSA)  relcycomrehTدػننتگبُ تشهَػننبیکلش  
 1) عجك جذٍل nwod hcuoT) تَػظ ثشًبهِ تبچ دٍا ى  napaJ
هیکش ٍلیتنش اص دٍ  1ؿنبهل  RCPًا جبم ؿذ. ؿشایظ  ٍاکٌؾ 
 5 esaremyloP AND qaTهیکش ٍلیتنش  1)، 01 mpپشایونش  
 01 xim PTNdهیکش ٍلیتش  0/5ولل ثش هیکش ٍلیتش، ال ٍاحذ ثیي
 2)، 01X  reffub AND qaTهیکش ٍلیتنش  2/5هیلنی هنَلاس، 
هیکش ٍلیتنش  2هیلنی هنَلاس ٍ  05هیکش ٍلیتش کلشیذ هٌیضین 
هیکش ٍلیتش  52ًبًَ گشم) کِ ثب ذة همغش ِث حجن  08  AND
 سػبًذُ ؿذ.
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  5242S7D) برٕا هارکر relcycomrehTٌِ٘ شذ  ًُْ اٖٗ دستگاُ ترهَساٗکلر (بر ًاهِ ْب .1جذٍل 
 تعداد سیکل مدت گراد) (درجه ساوتیدما  مرحله
 1 دقيقِ 3 49 1
 2
 ثاًِي 53 49
 ثا ًي  ِ(كن شذى يک درج  ِدر ّ ر سيكل) 53 35-26 )nwod hcuoTسیکل تاچ داون ( 11
 ثا ًِي 53 27
 3
 ثاًِي 53 49
 ثا ًِي 53 25 معمولیسیکل  52
 ثا ًِي 53 27
 1 دقيقِ 7 27 4
 
دسصنذ  8ذهینذ  اکشیل ّوِ هحصَلات ثش سٍی طل پلی
ذهیذ) ِث هنذت ػنِ  اکشیل 91ذهیذ:  ثیغ اکشیل 1 ًؼجت 
ٍلت سًا ذُ ٍ طل ثنِ دػنت ذهنذُ ثنب  002ػبػت ثب  ٍلتبط 
ذهیضی گشدیذ. پنغ اص تییینذ کیفینت  ًمشُ سًگًیتشات 
صَلات تَػظ الکتشٍفَسص ه َئیٌِ فلَسػٌت هَسد ّب، هح ثبًذ
ِث هٌظنَس یوش هؼکَع ٍ پشا 5ثشسػی لشاس گشفتٌذ. دس ػش 
الکتشٍفنَسص  ینک تَػنظ تک ٌ RCPعَل هحصَلات  ییيتؼ
ٍ تَػظ افضٍدُ  سًگ ذثی)  maF-6 سػٌتَسًگ فل ه َئیٌِ،
ؿذ. دس ًْ بینت ًتنبیج ثنِ خ ًَا ذُ  0313 msirP IBAدػتگبُ 
دادُ ؿذ. ًوَداسّبی ِث دػت ذهنذُ  صَست ًوَداس ًوبیؾ
تؼییي طًَ تیپ  RTS namuH DIH rekraMeneGافضاس  تَػظ ًشم
 ٌث ذی ؿذًذ. ٍ ذلل
تحلیل ذهبسی ًتبیج ِث دػت ذهذُ هبًٌ ذ تؼییي طًَ تینپ 
لی، دسجنِ ّتشٍصیگَػنیتی ٍ ذلتخویي فشا ًٍا ی افشاد ؿبهل 
ّنبی فشا ًٍا ی طًَ تیپی هـبّذُ ؿذُ ٍ هَسد ًا تظنبس فٌَتینپ 
ٍ ّوچٌنیي ثشسػنی تؼنبدل  َصیگَت ٍ ّتشٍصیگنَت ّو
ًا جبم  poPeneGپبیگبُ  افضاس ًشم ثب اػتفبدُ اص grebnieW-ydraH
-ydraHّبیی کِ تبکٌَى ثشای ثشسػی تؼبدل  سٍؽ. )61  ؿذ
گیشًنذ. اػتفبدُ ؿذُ اػت دس دٍ گشٍُ لشاس هنی  grebnieW
اػت. ایي ذصهَى ٍلتی کِ  2ذصهَى سٍؽ ٍا ل اػتفبدُ اص 
ّبی ًبدس ٍجنَد داؿنتِ  ًا ذاصُ ًو ًَِ کَچک ثبؿذ ٍ یب ذلل
ثبؿذ، لبثل اػتوبد ًیؼت. سٍؽ دیگنش ثنش اػنبع ذصهنَى 
ّنبی ًنبدس ثبؿذ. ایي ذصهَى ٍلتی کِ ذلنل  هی tcaxe rehsiF
ٍجَد داسد، هٌبػت اػت. ٌث بثشایي ثبیذ ثشای هبسکشّبیی کِ 
ّبی سیضهبّ َاسُ اػتفبدُ  سًذ هبًٌ ذ َل کَعتؼذاد صیبدی ذلل دا
 tcaxe rehsiFافضاس ثب اػتفبدُ اص ذصهَى  ایي ًشم .)71، 81ؿَد  
 پشداصد. ِث ثشسػی تؼبدل هی
 slooT etilletasorciMافنضاس دس ًْ بیت ثب اػنتفبدُ اص ًنشم 
دٌّذگی هبسکش دس تخویي صدُ، ِث ثشسػی اعلاع  CIPهیضاى 
ینک ؿنبخص  CIP. ػبهل )91 ؿذ   ال َام هختلف پشداختِ
دٌّذگی هبسکشّب ثنِ هٌظنَس هحبػجبتی ثشای تؼییي اعلاع 
ثنشای  ثبؿنذ. ایني ؿنبخص  اػتفبدُ دس تحلیل پیَػتگی هی
دس جوؼیت  grebnieW-ydraHجبیگب  ُهبسکشّبی داسای تؼبدل 
ّنب ٍ ؿنَد کنِ ثنِ تؼنذاد ٍ فشا ٍاًنی ذلنل تؼشیف هنی 
 ّتشٍصیگَػیتی هـبّذُ ؿذُ دس جوؼیت  ٍاثؼتِ اػت. 
 
 وتایج
ّبی افشاد ؿنٌ َای غینش خَیـنب ًٍذ  ًو ًَِ RCPهحصَل 
طل  یاثتذا ثب سٍؽ الکتشٍفَسص ثش سٍ  5242S7Dثشای هبسکش 
لشاس گشفت  یبثیهَسد هـبّذُ ٍ اسص دسصذ 8 یذذه یلاکش یپل
ثنب  ،هٌبػنت  RCPاص ٍجَد هحصنَلات  یٌبىٍ پغ اص اعو
تؼینیي طًَ تینپ ٍ  ئیٌن  ِاػتفبدُ اص فلَسػٌت الکتشٍفَسص هَ
ّب ِث دٍ صَست تؼذاد جفت ثبص  ٌث ذی ؿذ. ایي ذلل  ٌث ذی ذلل
ثیبى گشدیذ. ًتنبیج  ACعَل هحصَلات ٍ تؼذاد تکشاسّبی 
ذلنل دس  8دٌّذُ حضَس هجوَع   بصل ِث عَس کلی ًـ بىح
 ّنب لنَم ). اص هیبى توبم ذلنل 1جوؼیت ایشًا ی اػت  ؿکل 
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ذلل ٍ  6ذلل، گیلک  7ذلل، تشکوي  6ذلل، ذرسی  7فبسع 
ّب ِث  فشا ًٍا ی ذلل 2ذلل سا داسا َث دًذ کِ دس جذٍل  8ػشة 
عَس جذاگبًِ دس ّش لَم ٍ ِث عَس کلی دس جوؼیت ایشاًنی 
بى ؿذُ اػنت. پنغ اص تؼینیي طًَ تینپ افنشاد، دسصنذ ثی
ّتشٍصیگَػیتی ٍ ّوَصیگَػیتی هـبّذُ ؿذُ ٍ هَسد ًا تظبس 
ّب ث  ِصَست جذاگبً  ٍِ دس ًْ بیت ثشای  ثشای ّش یک اص لَم
هحبػجِ ؿذ کِ ثنِ  poPeneGافضاس  جوؼیت ایشًا ی تَػظ ًشم
 ذهذُ اػت. 3تفصیل دس جذٍل 
 
  ٗگَتّوَز 30 ٍ 17، 10 ّإ  ًٍو ًَِ ٗگَتزٍّتر 30ٍ  5، 77 ّٕا ًو ًَِ  5242S7Dّإ هارکر  تعذاد آلل .1شکل 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 ّا ً شاى داد  ُشذ  ُاست ًو ًَِ ّوِآلل هشّا ذ  ُشذ  ُدر  8ًو ًَ  ِ 6 ييدر ا
 6، شوار  ٓٗکن  ٍ٘ب ستدٍر  ٓ کرهاىهجل  ٔدًاشگا  ُعَل م پسشک  ٖ
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 َام هختلف ٍ جوع٘ت ٗا راًٖدر اق  5242S7Dّإ آلٖل هارکر  ّا   ٍدرصذ فرا ٍاًٖ آلل .7جذٍل 
 قوم
 8 7 6 5 4 3 2 9 شماره
 آلل
 842 642 442 242 542 832 632 432
 42AC 32AC 22AC 92AC 52AC 99AC 89AC 79AC
 کلیه اقوام (جمعیت ایراوی)
 فراواوی آللی
 9/95 53/59 79/98 42/58 6/63 2/24 3/39 5/53
 59/96 33/33 89/89 22/37 4/55 9/25 9/95 - فارس
 7/85 73/88 72/72 69/76 6/65 4/55 - - آذری
 9/95 53/53 59/59 33/33 7/85 3/35 9/25 - ترکمه
 29/29 33/33 59/59 72/72 9/95 - 3/35 - گیلک
 6/65 54/99 39/46 42/42 4/55 3/35 6/65 9/25 عرب
 
ثنب کٌذ کِ دس جوؼیتی  ثیبى هی grebnieW-ydraHتؼبدل 
بدفی ثذٍى ًا تخبة، جْنؾ ینب هْنبجشت گیشی تص جفت
ّبی طًَ تیپی اص ًؼلی ثنِ ًؼنل  ّبی ذللی ٍ فشا ًٍا ی فشا ًٍا ی
 grebnieW-ydraHدیگش ثبثت اػت. دس ایي هغبلؼنِ تؼنبدل 
ّبی هختلف ٍ دس جوؼیت ایشًا ی  ثشای جبیگب  ُهبسکش دس لَم
 Pثشسػی ؿذ. ایني ًتنبیج همنذاس  poPeneGافضاس  تَػظ ًشم
ثبؿذ ٍ دس لَم فبسع،  هی tcaxe rehsiFهَى هحبػجِ ؿذُ اص ذص
، 0/570ذرسی، تشکوي، گیلک ٍ ػشة ِث تشتیت ثب همبدیش 
هـخص ؿذ. لاصم ِث رکش  0/412ٍ  0/148، 0/766، 0/474
َث د. همذاس  0/929ثشای کلیِ ال َام ثشاثش ثب  Pاػت کِ همذاس 
دس جوؼینت   5242S7Dثنشای هنبسکش  0/50تش اص  ثضسگ P
دس ایني  grebnieW-ydraHٌّذُ حضَس تؼنبدل ایشًا ی ًـ بى د
هحبػجِ ؿذُ ثنشای پنٌج  Pثبؿذ. ّوچٌیي همذاس  جوؼیت هی
ث  ِدػت ذهذ ٍ دس ًتیجِ  0/50تش اص  لَم هَسد ثشسػی ثضسگ
-ydraHّو  ِال َام ثشای جبیگب  ُهبسکش هَسد ثشسػی دس تؼبدل 
ل دّذ کِ ػ َاهن  ثبؿٌذ ٍ ایي هَضَع ًـ بى هی هی grebnieW
دس جوؼیت ایشًا ی ثشای  grebnieW-ydraHثش ّن صًٌ ذُ تؼبدل 
 چـوگیش ٍ لبثل تَجِ ًجَدُ اػت.  5242S7Dجبیگبُ هبسکش 
دس ًْ بیت ِث دلیل حضَس جبیگبُ طًنی هنبسکش هنَسد 
دس ال َام هَسد ثشسػنی ٍ  grebnieW-ydraHثشسػی دس تؼبدل 
ّنب ٍ ثب تَجِ ِث اعلاػبت ِث دػت ذهنذُ اص فشا ٍاًنی ذلنل 
دس ّش لَم ِث عَس  CIPتشٍصیگَػیتی هـبّذُ ؿذُ، همذاس ّ
هحبػنجِ ؿنذ.  slooT etilletasorciMافضاس  جذاگبًِ تَػظ ًشم
، ذرسی 0/157ثشای ال َام هختلف ِث تشتیت فنبسع  Pهمذاس 
ٍ  0/117ٍ ػنشة  0/237، گیلک 0/227، تشکوي 0/407
دّنذ کنِ  ِث دػت ذهذ ٍ ًـ بى هی 0/537ثشای کلیِ ال َام 
 ثبؿذ. هی 0/7ثضسگتش اص  CIPهمبدیش  توبم
 
 بحث
ّنب ٍ ػنبصی ٍیظگنی هغبلؼِ حبضش ِث هٌظنَس ؿنفب 
دس جوؼیت ایشًا ی ٍ دس ال َام   5242S7Dخصَصیبت هبسکش 
هختلف ذى صَست گشفت کنِ خنَد ثنِ ًا تخنبة ْث یٌنِ 
ّنبی  هبسکشّبی هَسد اػتفبدُ دس تـخیص ه َلک َلی جْؾ
ؼنتمین کونک هؼؤٍل ًبؿٌ َایی ِث سٍؽ غیش ه 4A62CLS
ّبی تـخیصی جوؼیت ایشًا ی  ًوبیذ ٍ دس پیـشفت سٍؽ هی
ثبؿذ. ّوچٌیي ًتبیج هغبلؼِ حبضش هَجت تمَینت  هؤثش هی
اعلاػبت ػبختبسی طًتیکی جوؼیت ایشًا ی ٍ ال َام هختلنف 
 ذى گشدیذ.
ذلل ؿٌبػبیی ؿنذُ ثنش سٍی  8دس هغبلؼِ حبضش اص ثیي 
 642 RCPل  ک  ِداسای عَل هحصَ 7، ذلل  5242S7Dهبسکش 
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 کنِ  1دسصنذ ٍ ذلنل  53/51جفت ثبص اػت) ثب فشا ًٍا ی 
ثبؿذ) ثب فشا ًٍا ی  جفت ثبص هی 432 RCPداسای عَل هحصَل 
دسصذ ِث تشتیت ثیـتشیي ٍ کوتنشیي فشا ٍاًنی سا دس  0/03
اػبع اعلاػبت پبیگبُ ). ثش 2جوؼیت ایشًا ی داؿت  جذٍل 
کش ّنبی ایني هنبس  )، ذللSTSinU;  94063  STSinUدادُ 
ثبؿنذ.  جفت ثبص هی 432-642 RCPداسای هحذٍدُ هحصَل 
 SGMفشًا ؼننِ ٍ ّوچٌننیي  retnec nohteneGپبیگننبُ دادُ 
) گضاسؽ هـبْث ی ثب پبیگبُ ecivres gnipytoneg nailammaM 
. هغبلؼنِ ثنش سٍی )31، 41 اسایِ دادُ اػنت  STSinUدادُ 
ّبی فَق، ذلل  دّذ ک  ِػلاٍُ ثش ذلل جوؼیت ایشًا ی ًـ بى هی
جفت ثبص ًیض دس جوؼیت ایشاًنی ٍجنَد داسد ٍ  842داسای 
دسصنذ) دس ایني  9/90داسای فشا ًٍا ی ذللی ِث ًؼجت ثنبلا  
سا ثنِ ػٌن َاى  842ت َاى ذلل  ثبؿذ. دس ًتیجِ هی جوؼیت هی
 جذیذ هؼشفی ًوَد. یک ذلل
ّبی ثشسػی ؿذُ اص لَم فبسع حبکی اص حضَس  طًَ تیپ
جفنت  432  ّب ذلل ذلل اص ایي هبسکش َث د کِ دس هیبى ذى 7
جفنت ثنبص ثنب  642ثبصی حضَس ًذاؿت. دس ایي لَم ذلل 
جفت ثنبص ثنب  832تشیي ٍ ذلل  دسصذ ؿبیغ 33/33فشا ًٍا ی 
َم ذرسی اص ّب َث د. ل تشیي ذلل دسصذ کویبة 1/25فشا ًٍا ی 
ذلل سا داسا ثنَد کنِ اص هینبى  6ذلل جوؼیت ایشًا ی تٌْب  8
دسصنذ ٍ ذلنل  73/88جفت ثبص ثب فشا ًٍا ی  642ذلل ّب  ذى
دسصذ ِث تشتیت ثیـتشیي ٍ کوتنشیي  4/55ثب فشا ًٍا ی  832
 632ٍ  432فشا ًٍا ی سا داؿت. دس لَم ذرسی ًینض دٍ ذلنل 
ًا جبم ؿذُ  ّبی ). ثشسػی2ثبصی هـبّذُ ًـ ذ  جذٍل   جفت
ذلنل اص  7دٌّنذُ حضنَس ثش سٍی افشاد لَم تشکوي ًـ بى 
جفت ثنبص  242ثبؿذ ٍ ذلل  دس ایي لَم هی  5242S7Dهبسکش 
جفت ثبص ثنب  632  تشیي ٍ ذلل دسصذ ؿبیغ 33/33ثب فشا ًٍا ی 
ّبی  تشیي َث د. ثشسػی طًَ تیپ دسصذ کویبة 1/25فشا ًٍا ی 
جفنت ثنبصی  432  افشاد ایي لَم حبکی اص ػذم حضَس ذلل
 َث د. 
ذلل اص هبسکش هَسد ثشسػی سا داسا َث دًذ  6ّب ًیض  گیلکی
 33/33جفت ثبص ثب فشا ًٍا ی  642تشیي ذلل اص ًَ ع  کِ فشا ٍاى
 3/30جفت ثبص ثنب فشا ٍاًنی  632دسصذ َث د. ّوچٌیي ذلل 
 432ّبی  دسصذ کوتشیي فشا ًٍا ی سا دس ایي لَم داؿت. ذلل
ًـ ذ. دس ًْ بینت لنَم  جفت ثبص دس ایي لَم هـبّذُ 832ٍ 
ذلل  8ذلل هـبّذُ ؿذُ جوؼیت ایشًا ی، ّش  8ػشة اص هیبى 
جفت ثبص ثب فشا ٍاًنی  642ّب ذلل  سا داسا َث د کِ دس هیبى ذى
دسصذ  1/25جفت ثبص ثب فشا ًٍا ی  632دسصذ ٍ ذلل  04/19
  ذیٌذ. ّوبى تشیي ِث ؿوبس هی تشیي ٍ کویبة ِث تشتیت ؿبیغ
دّذ ایي هبسکش دس ال َام هختلف  ّب ًـ بى هی عَس کِ ثشسػی
 ثبؿذ. ذلل هی 6داسای ثیؾ اص 
ٍ ّوَصیگَػیتی هـبّذُ ؿذُ ٍ   دسصذ ّتشٍصیگَػیتی
هَسد ًا تظبس ال َام هَسد ثشسػی ٍ ِث عَس کلی جوؼیت ایشًا ی 
ذهذُ اػت. دسصذ ّتشٍصیگَػیتی هـبّذُ ؿذُ  3دس جذٍل 
 دسصذ ثنَد  57/8دس جوؼیت ایشًا ی   5242S7Dثشای هبسکش 
 77/1ک  ِکوی کوتش اص دسصذ ّتشٍصیگَػیتی هَسد ًا تظبس  
ثبؿذ. دسصذ ّتشٍصیگَػیتی گضاسؽ ؿذُ تَػظ  دسصذ) هی
دسصذ ِث دػت  46ٍ  36ِث تشتیت  SGMٍ  retnec nohteneG
ذهذ. دس ًتیجِ دسصذ ّتشٍصیگَػیتی ایي هبسکش دس جوؼیت 
دسصنذ ثیـنتش  21ایشًا ی ًؼجت ِث ایي دٍ گضاسؽ حنذٍد 
. هغلت فَق ًـ بى دٌّنذُ ایني اػنت کنِ )31، 41 اػت 
دس جوؼیت ایشًا ی اص اسصؽ ثیـتشی ًؼجت   5242S7Dهبسکش 
ّنب ثشخنَسداس اػنت. ثنبلاتشیي دسصنذ ِث ػبیش جوؼینت 
لنك ثنِ لنَم گیلنک ٍ ّتشٍصیگَػیتی هـبّذُ ؿنذُ هتؼ 
تشیي دسصذ هتؼلك ِث ال َام فبسع ٍ ذرسی َث د. یکی اص  پبییي
تشیي دلایل پبییي َث دى دسصذ ّتشٍصیگَػیتی، توبینل  هْن
اػت کنِ خنَد هٌجنش ثنِ   افشاد ِث دسٍى صادذٍسی لَهی
گشدد،  افضایؾ ّوَصیگَػیتی ٍ کبّؾ ّتشٍصیگَػیتی هی
تی دس لَم فبسع اهب ِث دلیل پبییي َث دى دسصذ ّتشٍصیگَػی
کِ دس ذى ًؼجت ِث ػبیش الن َام دسٍى صادذٍسی لنَهی ثنِ 
ؿَد ٍ ّوچٌیي ثبلا َث دى ذى دس لَم  هیضاى کوتشی دیذُ هی
سػذ کِ ػ َاهل دیگنشی ًینض دس تؼینیي  گیلک، ِث ًظش هی
 دسصذ ّتشٍصیگَػیتی ًمؾ داسد.
 6ٗکن، شوار  ٓ  ٍ٘ب ست دٍرٓ هجل  ٔدًاشگا  ُعَل م پسشک  ٖکرهاى
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 poPeneGا  ٕ با استفاد  ُاز پاٗگاُ دادُ  5242S7Dگَسٖ٘ت هشّا ذُ شذُ ٍ هَرد ا ًتظار هارکر درصذ  ّترٍزٗگَس ٘تٖ   ٍّ وَزٗ .0جذٍل 
 شده (درصد)هتروزیگوسیتی مشاهده  قوم
هتروزیگوسیتی مورد 
 اوتظار (درصد)
هموزیگوسیتی مشاهده 
 شده (درصد)
هموزیگوسیتی مورد 
 اوتظار (درصد)
 22/9 42/2 77/9 57/8 کلیه اقوام (جمعیت ایراوی)
 52/6 33/3 97/4 66/7 فارس
 42/6 33/3 57/4 66/7 آذری
 22/9 42/2 77/9 57/8 ترکمه
 22/9 6/9 77/9 39/9 گیلک
 42/4 42/2 57/6 57/8 عرب
 
ّب، ٍجَد  ّبی ذللی ٍ طًَ تیپی دادُ پغ اص تخویي فشا ًٍای
هَسد ثشسػی لشاس گشفت ٍ ثیبى ؿذ  grebnieW-ydraHتؼبدل 
گیشی تصبدفی ثذٍى ًا تخبة، جْؾ  جفت کِ دس جوؼیتی ثب
ّبی طًَ تیپی اص ًؼلی  ّبی ذللی ٍ فشا ًٍا ی یب هْبجشت فشا ًٍا ی
. دس هغبلؼِ حبضش ِث هٌظنَس )02 ِث ًؼل دیگش ثبثت اػت 
اػتفبدُ  poPeneGافضاس  اص ًشم grebnieW-ydraHثشسػی تؼبدل 
گشدیذ. فشض صفش دس ایي ذصهَى هجٌی ثش حضنَس تؼنبدل 
دس جوؼیت ٍ ال َام هَسد ثشسػی ثنَد. دس  grebnieW-ydraH
دػنت ذینذ،  ثن  ِ 0/50تش اص  کَچک Pکِ همذاس   صَستی
ؿَد. ػلت ًا حشا  فشضیِ صفش هجٌی ثش ٍجَد تؼبدل سد هی
ت ًَا ذ ِث دلیل ػ َاهنل طًتینک  هی grebnieW-ydraHاص تؼبدل 
 . )12 صایی ٍ یب هْبجشت ثبؿذ  جوؼیت هبًٌ ذ دسٍى
) ینک ػبهنل CIPػبهل اشفیت اعلاػبتی چٌذ ؿکلی  
دٌّذگی هبسکشّب ثنِ هٌظنَس هحبػجبتی ثشای تؼییي اعلاع 
ثبؿذ. ایي ػبهل ثشای جبیگبُ  اػتفبدُ دس تحلیل پیَػتگی هی
دس جوؼیننت  grebnieW-ydraHهبسکشّننبی داسای تؼننبدل 
ّنب ٍ ؿنَد کنِ ثنِ تؼنذاد ٍ فشا ٍاًنی ذلنل تؼشیف هنی 
ٍصیگَػیتی هـبّذُ ؿذُ دس جوؼیت  ٍاثؼتِ اػت. همذاس ّتش
 ylhgiHدٌّذگی ؿذیذ    دٌّذ  ُاعلاع  ًـ بى 0/7ثبلاتش اص  CIP
) هبسکش دس تحلیل پیَػتگی ثشای طى هتصل ِث evitamrofni
ثبؿنذ،  0/07ٍ  0/44ذى اػت. ٌّگبهی کِ همذاس ذى ثنیي 
) evitamrofni yletaredoMهبسکش اص اعلاع دٌّذگی هتَػنظ  
ثبؿذ، هنبسکش اعنلاع  0/44ثشخَسداس اػت ٍ اگش کوتش اص 
هحبػجِ ؿذُ  CIP. همذاس )21 ذیذ  ضؼیفی ِث ؿوبس هی  دٌّذُ
دس ایي هغبلؼِ دس پٌج لَم هختلف ٍ جوؼیت ایشًا ی ثبلاتش اص 
دس پنٌج لنَم   5242S7Dِث دػت ذهذ. ٌث بثشایي هبسکش  0/7
هَسد ثشسػی ٍ ِث عَس کلی جوؼیت ایشًا ی ثنشای ثشسػنی 
ِث سٍؽ تحلیل پیَػتگی ِث ؿذت  4A62CLSی طى ّب جْؾ
اص هیبى ال َام هختلف   5242S7Dثبؿذ. هبسکش  اعلاع دٌّذُ هی
اص ؿذیذتشیي اعلاع دٌّذگی ثشای لنَم فنبسع ثشخنَسداس 
). ثننب تَجننِ ثننِ کوتننش ثننَدى CIP;  0/157اػننت  
  ّبی گضاسؽ ؿذُ تَػظ پبیگبُ ّتشٍصیگَػیتی ٍ تؼذاد ذلل
ثبلاتشی  CIPسػذ کِ جوؼیت ایشًا ی همذاس  ّب، ِث ًظش هی دادُ
ّب اص  دس ایي هبسکش داسًذ ٍ دس ًتیجِ ًؼجت ِث ػبیش جوؼیت
 ّا ویت تـخیصی ثیـتشی ًیض ثشخَسداس ّؼتٌذ.
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هجیتو یریگ 
یه ىب ًـ شضبح ِؼلبغه  شکسبه ِک ذّدD7S2425   سد ِک
 توػ3  ىطSLC26A4  لنصته ىذ ِنث ٍ تنػا ُذنؿ غلٍا
یه علاعا یاساد ،ذؿبث  صیخنـت سد ذیذنؿ یگذنٌّد یبنّ
 ِنث ِتنؼثٍا  یهسذٌنػ شیغ ییَا ٌؿبً یَل کَل هSLC26A4  بنث
 سد یگتنػَیپ لنیلحت ؽٍس ِنث ةَنلغه یهٍصَتا ثسَا ت
تیؼوج شیبػ ِث تجؼً ٍ ی ًاشیا تیؼوج  یذٌوؿصسا یاساد بّ
یه ضیً یشتـیث .ذؿبث 
یوادردق و رکشت 
 رْهش ٖکشسپ مَلع ُاگش ًاد ٖشٍّژپ تًٍ اعه زا ِل٘سٍ يٗذب درک
 ت ًارگ ُراوش( ِجد َب ي٘هأت تْج1305 مرهت ه ىاهٌکراک ِ٘لک زا ٍ )
 ِک ٕدارفا ماوت يٌ٘چوّ ٍ درکرْش َٖل کَل ه ٍ َٖل لس تاق٘قتت سکره
ُدَوً ٕراٗ ار اه ًَِ وً ىداد رد  ٖ هه ًٖادرذق ٍ رکشت ،ذ ًا يه ٗا .ددرهگ
ىاٗاپ لصاح ِلاقه ٖه ِهاً  .ذشاب 
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Abstract 
Background & Aims: SLC26A4 gene mutations are the second identifiable genetic cause of autosomal 
recessive nonsyndromic hearing loss (ARNSHL) after GJB2 mutations and are currently investigated in 
molecular diagnosis. In databases, several potential STR markers related to this region have been introduced. 
In this investigation, the characteristics and informativeness of D7S2425 CA repeat STR marker in 
SLC26A4 gene region was examined in five ethnic groups of the Iranian population.  
Methods: The locus was genotyped in 165 individuals of five different ethnic groups including Fars, Azari, 
Turkmen, Gilaki, and Arab using polymerase chain reaction (PCR) followed by polyacrylamide gel 
electrophoresis (PAGE) and fluorescent capillary electrophoresis. In this study, the results were analyzed by 
GeneMarker HID, Human STR Identity software, GenePop program, and Microsatellite Tools.  
Results: Analysis of the allelic frequency revealed the presence of 8 alleles for D7S2425 marker in the 
Iranian population, of which the 246bp allele at the D7S2425 locus with 0.30% frequency was the most 
frequent. The 93.9% observed heterozygosity of the Gilak ethnic group was the highest among all ethnic 
groups. Analysis of deviations of the Hardy-Weinberg equilibrium demonstrated that all the ethnic groups 
were in equilibrium (P > 0.05) for D7S2425 locus. Finally, analysis of PIC value revealed that the D7S2425 
marker could be considered as a highly informative marker in each ethnic group of the Iranian population 
(PIC value above 0.7).  
Conclusion: Our data suggested that D7S2425 could be introduced as a highly informative marker in 
molecular diagnosis of SLC26A4 based ARNSHL by Linkage analysis. 
Keywords: D7S2425 marker, SLC26A4, Autosomal recessive nonsyndromic hearing loss (ARNSHL), 
Iranian population 
 
Journal of Kerman University of Medical Sciences, 2014; 21(6): 540-550 
 
 
